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Introducción

• El síndrome de Meckel-Gruber (SMG) es una

ciliopatía.

• Enfermedad autosómica recesiva mortal en el 100% de

los casos.

• Se caracteriza por anomalías en el sistema nervioso

central, displasia quística renal bilateral y

malformaciones en las manos y pies.

• Su índice de recurrencia es de 25% y el método más

confiable para el diagnóstico es la ecografía prenatal

temprana.



Objetivos

• Identificar el Feto con SMG y sus

complicaciones, para un correcto

manejo terapéutico.



Desarrollo

• El SMG, se trata de una enfermedad

monogénica de herencia autosómica recesiva,

letal y multisistémica, caracterizada por la

tríada riñones hiperplásicos poliquísticos (100

% de los casos), encefalocele occipital (90 %)

y polidactilia postaxial (menos de 80 %), que

se diagnostica usualmente mediante

ecografía.



Desarrollo

• Aparte de las malformaciones más comunes

que se presentan, también se pueden presentar

otras malformaciones asociadas del SNC

como el síndrome de Dandy-Walker,

malformación de Arnold-Chiari, dimorfismo

facial, micro o anoftalmia, micrognatia, orejas

de implantación baja, hipoplasia pulmonar,

coartación de aorta, onfalocele, malrotación

intestinal, hipospadia y labio leporino con

fisura palatina.



Desarrollo

• El diagnóstico se establece con la

detección de dos o tres anomalías

mayores.



Diagnósticos 

diferenciales

• El diagnóstico diferencial es en base al

cariotipo, ya que en el SMG, no hay

anomalías del mismo, se debe descartar; la

trisomía 13, trisomía 18, secuencia de Potter,

síndrome Joubert, entre otros.



Imágenes caso 1
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Caso 2 Encefalocele



Caso 2 Riñones poliquísticos



Conclusión

• El SMG es un desorden autosómico recesivo,

letal.

• Se caracteriza por múltiples malformaciones,

entre estas, la triada de encefalocele occipital,

riñones poliquísticos y polidactilia.

• El cariotipo es indispensable para realizar el

diagnóstico definitivo.



Conclusión

• El polimorfismo de este síndrome puede ser

considerado como su característica esencial,

lo que evidentemente complica el acceso a

un diagnóstico temprano certero.

• La ecografía es, actualmente, el mejor

método de diagnóstico prenatal de esta

malformación letal.
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